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【背景】 BRCA1/2 遺伝子の病的変異は遺伝性乳癌卵巣癌症候群の一因と
して知られている。遺伝子検査対象の選別に関しては米国が中心となって
作成されている NCCN ガイドライン等が用いられているが、日本人は欧米
人と比べて発症年齢ピークが若年であることなどの人種差がある。日本人
における BRCA1/2 遺伝子変異の実態については未だ明らかではなく、今回
検討を行った。 
【方法】2010 年 9 月から 2013年 7 月の間、当院で乳癌手術を施行した 922
例を対象に検討を行った。遺伝カウンセリング推奨例は基本的に NCCNガ
イドラインに従い、乳癌・卵巣癌の家族歴を有する例、若年発症例、Triple 
negative 乳癌 (TNBC) 、両側乳癌例などを推奨対象とした。BRCA1/2遺伝
子病的変異の頻度を年齢、家族歴、乳癌サブタイプについて後ろ向きに検
討した。 
【結果】症例は全部で 922例であり、全体の年齢中央値は 52.2 歳であっ
た。922 例中、遺伝カウンセリングを施行したものは 116例、うち 57例
が遺伝子検査を施行し、15例 (26.3%) に BRCA1/2遺伝子の病的変異が見
られた。変異の内訳は BRCA１が 11 例、BRCA2が 4 例であった。年齢別で
の変異陽性率に有意な相関関係は見られなかった。 
家族歴は第三度以内の近親者に 1人以上の乳癌、もしくは卵巣癌の家族歴
があるものを計測し、乳癌、卵巣癌あわせて家族歴があるものは 202 例で
あった。家族歴全体、及び乳癌家族歴を有する例では変異の検出に優位な
相関は見られなかった。卵巣癌の家族歴に関しては 34 例と少数だが、検
査施行 12例中 7例 (58.3%)と高率に病的変異が見られた (P=0.013) 。特
に乳癌と卵巣癌両方の家族歴を有する例では、検査施行 8 例中 6 例 
(75.0%) と高頻度に変異を検出した。 
TNBC 例は 97 例であり、検査施行 17 例中 12 例 (70.6%) が変異陽性であ
った(P=0.03) 。特に、NCCN ガイドラインでの検査推奨基準として用いら
れている 60歳以下の TNBC例 59例では検査施行 16例中 11例 (68.8%) が
変異陽性であった。また、乳癌または卵巣癌の家族歴を持つ TNBC例は 29
例あり、検査施行 13 例中 9例 (69.2%) に病的変異が見られた。特に、卵
巣癌の家族歴を有する TNBC 例は 9 例と少数だが、検査施行 6 例全例に
BRCA1/2 遺伝子の変異を認めた。 
【結語】日本人においても、卵巣癌家族歴を有する乳癌例や TNBC 例、特
に 60 歳以下の TNBC 例や乳癌・卵巣癌家族歴を有する TNBC 例において高
頻度に BRCA1/2 遺伝子病的変異が見られることが示唆された。 
 
